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Histoire de la maladie

Prélèvement médullaire transmis par le laboratoire de Blois au CHU de Tours :
Homme de 72 ans, antécédent de lymphome T
Histoire récente : apparition d’une pancytopénie et de lésions osseuses / présence de blastes sur la BOM

Hémoglobine : 88 g/L
VGM : 87,6 fL
TCMH : 29,4 pg
CCMH : 33,6 g/dL
Plaquettes : 23 G/L
Leucocytes : 2,48 G/L

Formule sanguine : 
Polynucléaires neutrophiles 57,3 % 1,42 G/L
Polynucléaires éosinophiles 0,1 % 0,0 G/L
Polynucléaires basophiles 0,8 % 0,02 G/L
Lymphocytes 36,8 % 0,91 G/L
Monocytes 5,0 % 0,13 G/L

Réticulocytes : 43,9 G/L

→ pancytopénie
→ anémie normochrome normocytaire arégénérative



Cytologie

Immunophénotypage

68% de blastes à composante monocytaire, CD13+ CD15+ CD33+ CD4+ CD11b+ CD14+ CD36+ lysozyme+

Prélèvement hyperplasique, classe IV, avec présence de rares mégacaryocytes.
Infiltrat par de grands blastes au cytoplasme très basophile, vacuolisé, avec parfois des 
grains, sans corps d’Auer et avec parfois des images d’érythrophagocytose.
Dysplasie sur les rares autres cellules observées (caryorrhexis d’érythroblastes, précurseurs 
granuleux hypogranulaires).
Myélogramme orientant en premier lieu vers une leucémie aiguë myéloblastique, sans doute 
secondaire (hypothèse cytologique : LAM5 avec érythrophagocytose).



NGS myéloïde

→ 11 mutations détectées



NGS myéloïde

→ 11 mutations détectées



Caryotype







→ caryotype complexe (6 anomalies) et monosomal



FISH



FISH

sonde « à façon » KAT6A (8p11)/EP300 (22q13) Dual Fusion orange/green Cytocell

→ confirmation du réarrangement MOZ::EP300

2J 1R 1V : 46% des 100 noyaux étudiés
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→ probable réarrangement du gène MOZ (KAT6A) : anomale rare (<1% des LAM), bien décrite dans
les LAM à composante monocytaire présentant une érythrophagocytose dans la littérature



Revue de la littérature des cas rapportés

Soenen et al., Genes Chromosomes Cancer 1996 
Identification of a YAC spanning the translocation 
breakpoint t(8;22) associated with acute monocytic
leukemia

1996 20011992 2000 2025

Kitabayashi et al., Leukemia 2001
Fusion of MOZ and p300 histone 
acetyltransferases in acute monocytic
leukemia with a t(8;22)(p11;q13) 
chromosome translocation

Chaffanet et al., Genes Chromosomes Cancer 2000
MOZ is fused to p300 in an acute monocytic leukemia
with t(8;22)

Soenen et al. 1996

Lai et al., Cancer Genet Cytogenet 1992
Acute monocytic leukemia with (8;22)(p11;q13) translocation. 
Involvement of 8p11 as in classical t(8;16)(p11;p13)
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Physiopathologie

MOZ et EP300 codent pour des histone acétyltransférases (HAT).

réarrangement MOZ::EP300

protéine de fusion 
constituée de deux HAT

acétylation aberrante de 
cibles transcriptionnelles

événement critique dans 
la leucémogénèse

Perez-Campo et al., Immunology 2013 The MYSTerious MOZ, a histone acetyltransferase with a key role in haematopoiesis



Tableau clinico-biologique similaire :

• LAM à composante monocytaire

• hémophagocytose

• mauvais pronostic

Autres réarrangements du gène MOZ (KAT6A)

anomalie cytogénétique réarrangement moléculaire nombre de cas dans la littérature

t(8;22)(p11;q13) KAT6A::EP300 4

t(8;16)(p11;p13) KAT6A::CREBBP(CBP) 120

inv(8)(p11q13) KAT6A::NCOA2(TIF2) 6

t(8;19)(p11;q13) KAT6A::LEUTX 2

t(8;20)(p11;q13) KAT6A::NCOA3 1



Merci pour votre attention


